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sicielstwa mutacji/polimorfizm6w zWiq-
zanych z powYZSZq predyspozycjq. Post~p
w tym zakresie wynika z: a). identyfikacji
coraz Iiczniejszej grupy gen6w zwiqzanych
z predyspozycjq do nowotwor6w, b). roz-
woju technik molekularnych, c). wyst~po­
wania efekt6w "zatozyciela" w wielu popu-
lacjach w tym w Polsce. W prezentacji
podsumowany zostanie na podstawie
danych z pismiennictwa i doswiadczen
wtasnych aktualny stan wiedzy 0 testach
DNA zastosowanych do diagnostyki gene-
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Referat poglqdowy. Om6wiono nast~­
pujqce, podstawowe kierunki rozwoju ra-
dioterapii onkologicznej w najblizszych
latach:
1. opracowanie doktadniejszych wskazan
do napromieniania na podstawie da-
nych klinicznych i radiobiologicznych,
2. lokalizacja guza,
3. lokalizacja leczenia,







Wyrazem post~pu jest stale post~pujqca





NOSICIELI MUTACJI GENU NBS1
Steffen J.
Centrum Onkologii - Instytut
im. M. Sktodowskiej- Curie w Warszawie
Nibryna - produkt biatkowy genu NBS1 -
wchodzi w sktad kilku kompleks6w biat-
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kowych zaangazowanych w procesy na-
prawy i rekombinacji DNA, kt6re tworzq
tzw. superkompleks naprawczy. Homozy-
gotyczne nosicielstwo mutacji 657del5
genu NBS1 wyst~pujqce u wi~kszosci
chorych na zesp6t Nijmegen, warunkuje
m.in. bardzo wysokq, wczesnq zachoro-
walnosc na chtoniaki, mi~saki i guzy
m6zgu. Heterozygotyczne nosicielstwo
mutacji 657del5 a takze molekularnego
wariantu R215W genu NBS1 jest szcze-
g61nie cz~ste w populacjach sfowianskich.
W badaniach z udziatem zespot6w z Cen-
trum Onkologii w Warszawie, Uniwersy-
tetu Humboldta w Berlinie, Uniwersytetu
w Magdeburgu, Wielkopolskiego Centrum
Onkologii i Instytutu Genetyki Cztowieka
PAN w Poznaniu wykazalismy m.in., ze:
1. Heterozygotyczne nosicielstwo obu
mutacji wyst~puje okoto dwukrotnie
cz~sciej u chorych na nowotwory niz w
populacyjnej grupie kontrolnej; u kilku
probant6w - nosicieli mutacji 657del5
wystqpHy zachorowania na nowotwory
metachroniczne a wsr6d krewnych
nosicieli tej mutacji obserwowalismy
zwi~kszonq cz~stoS6 zachorowan
na nowotwory.
2. Nosicielstwo mutacji 657del5 i/lub
R215W warunkowato zwi~kszone ry-
zyko zachorowan na czerniaka, chfo-
niaki nieziarnicze, raka jelita grubego
i - prawdopodobnie - raka piersi.
Wykluczylismy natomiast znaczqcy
wpfyw nosicielstwa mutacji 657del5
na ryzyko zachorowania na ztosliwe
nowotwory jqdra, mi~saki i najcz~stsze
nowotwory narzqdu rodnego.
3. Nosicielstwo mutacji 657del5 wyst~­
powato znamiennie cz~sciej u proban-
tek chorych na raka piersi i/lub jajnika,
.z rodzil1, .w.ktOrycn wyst~powafy agre-
gacje zachorowan na te i inne nowo-
twory.
4. Nowotwory u nosicieli obu mutacji
wyr6zniafy si~ szczeg61nie korzystnq
odpowiedziq na radio- i chemioterapi~.
Nieoczekiwanie duze zr6znicowanie
cz~stosci nosicielstwa mutacji genu
NBS1 w populacjach r6znych region6w
i subregion6w kraju oraz zbyt mata
liczba zbadanych chorych uniemo-
zliwiajq oszacowanie na podstawie
dotychczasowych danych wielkosci
wpfywu heterozygotycznego nosiciel-
8159
